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SECCION DE OBSERVACIONES CLINICAS

MIOTONIA CONGENITA DE THOMSEN.
A PROPOSITO DE UN CASO

Dr. José de Js. Jiménez O.
Dra. Miguelina Santos

Es la primera vez que se reporta en los hospitales de
Santiago en el presente siglo esta rara condicion. La primera
descripcién de esta enfermedad corresponde al médico danés
Julio Tomas Thomsen, quien en 1876 publicé la enfermedad
que él mismo sufria y que logré recopilar en siete generaciones
de su propia familia nada menos que 35 casos de dicha
enfermedad.

Se define la miotonia como una afeccién caracterizada por
una contraccién muscular duradera que sigue a toda contrac-
cién voluntaria, o sea, que se produce una relajacion muscular
lenta, acompaiada generalmente de una hipertrofia muscular
mas o menos generalizada.

FIGURA No.1. Paciente de 4 anos natural de El Ejido,
Santiago. Notese el gran desarrollo muscular caracteris-
tico de la enfermedad de Thomsen.

(*) Jefe del Servicio de Medicina Interna, Hospital
José Maria Caabral y Bdez (JMC), Santiago, R.D.
(**) Residente de Gastroenterologia, J]MC.
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ETIOLOGIA

Se hereda directamente con cardcter dominante y son muy
pocos los casos cuya generacion predecesora es latente, como
el caso que nos atafie.

SINTOMATOLOGIA

La enfermedad suele iniciarse en los primeros afos de la
vida: en la primera infancia. Los pacientitos notan que se les
hace dificil la relajacion después de la contraccién de las masas
musculares. Este trastorno se pone de manifiesto en el actode la
marcha, mayormente al tratar de subir una escalera: cada vez
que se sube un escalén, el miembro correspondiente queda en
estado de contractura. Si el paciente insiste en los movimientos,
va lentamente recobrando la facultad perdida.

Si se les ordena cerrar vigorosamente el pufio, lo que
efectian con facilidad, luego, al intentar abrirlo, perciben una
rigidez de éstos que les dificulta el despliegue de éstos inme-
diatamente, tardandose unos 30 segundos o masen lograrlo. Al
enfermo que permanece sentado le es muy dificil incorporarse
rapidamente, como en nuestro caso.

Si a estos pacientes se les pide que inicien bruscamente la
marcha, se observara que al principio los pasos se hacen con
mucha dificultad: los pies permanecen como "pegados al suelo"
y recién después de recorrer varios metros (8 a 100) la marcha
se va normalizando poco a poco.

Aunque en general al enfermo de miotonia la rigidez suele
afectarle la musculatura del cuerpo, no es raro que en algunos
casos eslén afectadas regiones determinadas, como la
musculatura facial, observandose contracturas periédicas de los
musculos faciales (como nuestro caso).

Por la inspeccion se aprecia una hipertrofia muscular
considerable, gue predomina en los musculos de las extremi-
dades inferiores, que da al enfermo un aspecto de Hércules de
feria caracteristico. A la palpacion de las masas musculares se
percibe una consistencia lefiosa bien distinta del musculo
normal

Si se percute con un martillo de reflejos un musculo de un
enfermo de Thomsen, se produce muchas veces una contrac-
cion prolongada del haz muscular percutido que el enfermo no
puede vencer hasta después de varios segundos: es el rodete
miotonico.

Los reflejos tendinosos no suelen presentar alteracion alguna.
No se observan fasciculaciones ni atrofias. Las sensibilidades
superficial y profundas estan intactas; no hay trastornos en la
esfera sexual, tampoco alteraciones psiquicas, atrofia testicular,
calaralas, calvicie frontal, etc., como se describe en la Distrofia
Miotonica de Steinert. Varios de los miembros de la familia
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FIGURA No.2. Rodete mioclonico (flecha) en los mus-
culos de la parte posterior del muslo, caracteristico de
la enfermedad de Thomsen.

Thomsen ocupaban cargos de responsabilidad y posefan un
espiritu cultivado.

EXPLORACION ELECTRICA

La excitacion galvanica del masculo despierta contraccio-
nes tonicas perezosas y duraderas. La excitacion faradica del
musculo, cuando la intensidad es grande, produce también una
contraccion lenta y persistente.

ELECTROMIOGRAMA

A la introduccion de la aguja, luego de un esfuerzo suave,

FIGURA No.3. Al
subir un escalon, los
musculos de la "pierna
anterior" se "trancan"
haciendo imposible
elevar "la pierna
posterior”,
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persisten los potenciales de accion durante unos 50 0 60 segun-
dos después de la contracciéon muscular, en vez de registrarse
silencio eléctrico.

ANATOMIA PATOLOGICA

No existen alteraciones en el sistema nervioso central nien
el periférico.  Los cambios solamente se encuentran en el
miasculo: hipertrofia de todas las fibras musculares. Aprovecha-
remos para decir aqui que la etiologia de este trastorno no se
conoce aunque la alteracion reside en el propio musculo.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Siempre se incluyen la Paramiotonia congénita familiar
Eulenburg (condicién en que en un ambiente frio la rigidez
miotonica es mas evidente) y la Distrofia Mioténica de Steinert
(en la cual a los trastornos observables en la enfermedad de
Thomsen se afaden atrofias musculares tipo distrofia de los
musculos faciales, del cuello y de las manos; calvicie frontal,
calaratas congénilas, retraso mental, atrofia testicular, trastornos
cardiacos, etc.).

FIGURA
No.4.
Marcado
desarrollo
de los
musculos
de la
region
escapular.

PRONOSTICO

Los enfermos pueden llegar a viejos. El propio Thomsen
alcanzo6 los 80 aios. En cuanto al tratamiento, la Quinina se ha
utilizado para mejorar la hipertonicidad.

PRESENTACION DEL CASO

NinaJohanna Angelina Medina, de 4 aiios. Excesivo desarro-
llo muscular desde los dos afios. Sus padres tuvieron dos varones
y dos hembras. No hay nada respecto a la historia familiar. el caso
de la nina se adapta a lo relativo a la enfermedad. Ademas, las
folografiashablanporsisolas. Encima de esto. un electromiograma
reportado por el Dr. Lucas Porrello es compatible con la men-
cionada patologia.
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